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Resumen El término “desorden en la diferenciación sexual” (DDS) representa un grupo de 
anormalidades en el desarrollo del tracto genitourinario, en el cual ocurre un desarrollo atípico 
en uno o más niveles: cromosómico, gonadal o anatómico. Los genéticamente varones 46XY 
pueden presentarse con genitales externos fenotípicamente femeninos o ambiguos. El síndrome 
de insensibilidad a los andrógenos se podría considerar una enfermedad causada por la 
resistencia a la acción androgénica, causada por la mutación Xq11-12, que afecta los receptores 
androgénicos; la presentación clínica dependerá del grado de insensibilidad, leve (masculino 
infértil), moderada o completa como en nuestro caso. Requiere seguimiento por psicólogo y 
psiquíatra para familiares y paciente, para un desarrollo psicosexual adecuado, antes y después 
GHOWUDWDPLHQWRTXLU~UJLFRGHÀQLWLYR
El objetivo del presente artículo es realizar una revisión sistemática de los artículos publicados 
HQODEDVHGHGDWRVGH0HGOLQHSDUDLGHQWLÀFDUODHSLGHPLRORJtDHLQFLGHQFLDGHOVtQGURPHGH
insensibilidad completa a los andrógenos, así como reconocer su abordaje, tratamiento y segui-
miento de estos casos.
Se presenta paciente de 23 años de edad, sin antecedentes patológicos de importancia, la cual 
inicia su estudio a los 17 años de edad por el Servicio de Ginecología, por presentar amenorrea 
y falta de desarrollo en caracteres sexuales secundarios, tiene estudios de imagen sin eviden-
ciar estructuras Müllerianas; se realiza laparoscopía diagnóstica en 2 ocasiones sin poder iden-
WLÀFDUyUJDQRVVH[XDOHVIHPHQLQRVRYHVWLJLRVGHWHVWtFXORVHVWXGLRKRUPRQDOFRQQLYHOHVGH
HVWUyJHQRV\WHVWRVWHURQDHYLGHQWHPHQWHEDMRVFRQKRUPRQDIROtFXORHVWLPXODQWH)6+KRUPR-
QDOXWHLQL]DQWH/+\KRUPRQDOLEHUDGRUDGHJRQDGRWURSLQDVGHQWURGHSDUiPHWURVQRUPDOHV
el cariotipo reporta 46XY. En ese momento se ofrece apoyo psiquiátrico, se decide continuar con 
educación femenina, por lo que se resuelve colocación de prótesis mamaria. Finalmente, se nos 
interconsulta para la realización de vaginoplastía con uso de segmento intestinal como canal 
vaginal.
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Introducción
El término “desorden en la diferenciación sexual” (DDS), re-
cientemente acuñado para lo que antes se conocía como: 
´HVWDGRLQWHUVH[RKHUPDIURGLWLVPR\VHXGRKHUPDIURGLWLV-
PRµKDVLGRDGRSWDGRHQODDFWXDOLGDG\DTXHORVH[SHUWRV
a nivel mundial lo reconocen mejor por esta nomenclatu-
ra1,2; este representa un conjunto de anormalidades en el 
GHVDUUROORGHOWUDFWRJHQLWRXULQDULR\VHUHÀHUHDXQJUXSR
de condiciones congénitas, en el que ocurre un desarrollo 
atípico en uno o más niveles (cromosómico, gonadal, anató-
PLFR/RVJHQpWLFDPHQWHKRPEUHVFRQ''6;<SXHGHQ
presentarse con genitales externos fenotípicamente feme-
ninos, ambiguos o masculinos, como en el caso de micropene 
(longitud < 2.5 veces menor para su edad cronológica)3,
pueden ser causados por aberraciones cromosómicas y en-
GRFULQDVUHÁHMiQGRVHHQHOIHQRWLSRVH[XDOGHXQLQGLYLGXR
La incidencia de los DDS puede variar según el grupo étnico, 
por ejemplo uno de cada 5,000 recién nacidos vivos en Ale-
mania vs. uno de cada 3,000 en Egipto; esto debido a la ma-
yor tasa de consanguinidad4'HQWURGHHVWHJUXSRODKL-
perplasia suprarrenal congénita y la disgenesia gonadal 
mixta cuentan con el 50% del total de las causas con una 
incidencia de 1:15,000 y 1:10,000, respectivamente, aun-
que puede variar considerablemente entre diferentes po-
blaciones5.
Presentación del caso  
3DFLHQWHGHDxRVGHHGDGVROWHUDVLQDQWHFHGHQWHVKH-
redo-familiares o personales patológicos de importancia 
para el caso; inicia su estudio a los 17 años de edad por el 
Servicio de Ginecología, por presentar amenorrea y falta de 
desarrollo en caracteres sexuales secundarios, se realizan 
estudios de imagen sin evidenciar estructuras Müllerianas o 
alteraciones renales, por lo cual ingresa a laparoscopía 
diagnóstica en 2 ocasiones para búsqueda de órganos sexua-
les internos, sin poder identificar ningún órgano sexual 
IHPHQLQRRYHVWLJLRVGHWHVWtFXORVVHUHDOL]DHVWXGLRKRUPR-
nal en ese momento mostrando niveles de estrógenos de 15 
pg/dL total, los cuales se repitieron en varias ocasiones sin 
PRVWUDUGLIHUHQFLDVVLJQLÀFDWLYDVKRUPRQDIROtFXORHVWLPX-
ODQWH)6+\KRUPRQDOXWHLQL]DQWH/+GHQWURGHSDUiPH-
tros normales pero en niveles bajos, con testosterona 
siempre en niveles muy bajos (último de 1.07 ng/dL); se pi-
dió apoyo al equipo de Genética, quienes realizan estudio 
GHFDULRWLSRHOFXDOUHSRUWD;<ÀJ
En ese momento se ofrece consejo genético, así como 
apoyo psiquiátrico a los familiares y paciente, quienes deci-
GHQFRQWLQXDUFRQHGXFDFLyQIHPHQLQDFRPRORKDEtDQKH-
FKRWRGDVXYLGD\DTXHVHUHÁHMDEDIHQRWtSLFDPHQWHFRPR
sexo femenino desde la infancia; se lleva el caso al Comité 
GHeWLFDGHO+RVSLWDO\FRQHOFRQVHQWLPLHQWRGHODSDFLHQWH
y familiares acuden al Servicio de Cirugía Plástica, quien 
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Abstract 7KHWHUP´GLVRUGHUVRIVH[XDOGLIIHUHQWLDWLRQµ'6'HQFRPSDVVHVDJURXSRIDE-
QRUPDOLWLHVLQWKHGHYHORSPHQWRIWKHJHQLWRXULQDU\WUDFW$W\SLFDOGHYHORSPHQWRFFXUVDW
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;TPXWDWLRQWKDWDIIHFWVWKHDQGURJHQLFUHFHSWRUV&OLQLFDOSUHVHQWDWLRQGHSHQGVRQWKH
GHJUHHRILQVHQVLWLYLW\PLOGLQIHUWLOHPDOHSDUWLDORUFRPSOHWHDVZLWKRXUSDWLHQW
3V\FKRORJLFDQGSV\FKLDWULFIROORZXSLVUHTXLUHGIRUERWKWKHSDWLHQWDQGIDPLO\PHPEHUVVR
WKHUHFDQEHDGHTXDWHSV\FKRVH[XDOGHYHORSPHQWEHIRUHDQGDIWHUGHILQLWLYHVXUJLFDO
treatment. 
7KHDLPRIWKLVDUWLFOHZDVWRFRQGXFWDV\VWHPDWLFUHYLHZRISXEOLVKHGUHSRUWVLQWKH0('/,1(
GDWDEDVHWRLGHQWLI\WKHHSLGHPLRORJ\DQGLQFLGHQFHRIFRPSOHWHDQGURJHQLQVHQVLWLYLW\V\QGUR-
PHDQGWRH[DPLQHWKHDSSURDFKWUHDWPHQWDQGIROORZXSRIWKHVHFDVHV
:HSUHVHQWKHUHLQD\HDUROGSDWLHQWZLWKDQXQUHPDUNDEOHSDWKRORJLFKLVWRU\ZKREHJDQWR
EHVWXGLHGE\WKH*\QHFRORJ\6HUYLFHDW\HDUVRIDJHGXHWRDPHQRUUKHDDQGODFNRIVHFRQ-
GDU\VH[XDOGHYHORSPHQW,PDJLQJVWXGLHVIDLOHGWRVKRZ0OOHULDQVWUXFWXUHV'LDJQRVWLFODSD-
URVFRS\ZDVSHUIRUPHGRQRFFDVLRQVLQZKLFKIHPDOHVH[XDORUJDQVRUYHVWLJHVRIWHVWHVZHUH
XQDEOHWREHLGHQWLÀHG+RUPRQDOVWXG\UHYHDOHGREYLRXVO\ORZOHYHOVRIHVWURJHQVDQGWHVWRV-
WHURQHDQGIROOLFOHVWLPXODWLQJKRUPRQH)6+OXWHLQL]LQJKRUPRQH/+DQGJRQDGRWURSLQ
UHOHDVLQJKRUPRQHZHUHZLWKLQQRUPDOSDUDPHWHUV;<NDU\RW\SHZDVUHSRUWHG3V\FKLDWULF
VXSSRUWZDVWKHQRIIHUHG,WZDVGHFLGHGWKDWWKHSDWLHQWZRXOGFRQWLQXHWREHUDLVHGDQG
WUHDWHGDVDIHPDOHDQGWKHUHIRUHVKHZDVJLYHQEUHDVWLPSODQWV2XUVHUYLFHZDVVXEVHTXHQWO\
FRQVXOWHGIRUSHUIRUPLQJYDJLQRSODVW\XVLQJDQLQWHVWLQDOVHJPHQWDVWKHYDJLQDOFDQDO
5HYLVWD0H[LFDQDGH8URORJtD3XEOLFDGRSRU(OVHYLHU0p[LFR7RGRVORVGHUHFKRV
reservados.
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realiza colocación de prótesis mamaria. Finalmente, se nos 
interconsulta para la realización de vaginoplastía con uso de 
segmento intestinal como canal vaginal.
Inicialmente, se prepara a la paciente con dieta líquida 
un día antes de su cirugía, además de enemas evacuantes, 
con anestesia general y posición de litotomía, se realiza in-
FLVLyQPHGLDLQIUDXPELOLFDOGLVHFFLyQSRUSODQRVKDVWDOOH-
gar a cavidad abdominal, después de una minuciosa 
exploración se evidencia la ausencia de estructuras Mülle-
rianas y de vestigios testiculares, con una vejiga de capaci-
dad normal y sin próstata palpable de forma bimanual; se 
comienza con la apertura de la cúpula en el diafragma uro-
JHQLWDOÀJV\
A continuación, se selecciona 12 cm de sigmoides por su 
amplia vasculatura y mesenterio redundante, se realiza 
anastomosis término-terminal del asa proximal y distal al 
segmento resecado. Abocando el cabo proximal al neoca-
nal vaginal, se anastomosa y se cierra el cabo distal en 2 
SODQRVÀJV
La paciente presentó adecuada evolución por lo cual se 
decidió su alta en breve, en el seguimiento se indicaron di-
ODWDFLRQHVHQFDVDFRQ+HJDUPLQXWRVYHFHVSRUVHPD-
QDFRQDXPHQWRSDXODWLQRFRQPHGLGDVGHVGHPPKDVWD
22 mm al cabo de 10 meses; al seguimiento bimestral, pre-
senta sólo leve descarga 2 veces por semana de moco, por 
ser segmento de colon. Continúa con seguimiento tanto psi-
cológico como psiquiátrico, teniendo ya una vida sexual sa-
tisfactoria con su actual pareja, llevando una vida laboral 
normal.
Discusión
El síndrome de insensibilidad a los andrógenos se podría 
considerar una enfermedad causada por la resistencia a la 
DFFLyQDQGURJpQLFDLQÁXHQFLDGDSRUFRVDVODPRUIRJpQHVLV
y la diferenciación de los sistemas en el cuerpo, en los cuales 
WHQGUiODIXQFLyQHVWDVKRUPRQDV'HSHQGHHQXQDPXWD
ción ligada al X en el gen de los receptores androgénicos, 
en el que puede expresar una variedad de fenotipos que va 
GHVGHKRPEUHVLQIpUWLOHVKDVWDJHQLWDOHVH[WHUQRVQRUPDOHV
femeninos6(OSULPHURHQGHVFULELUHVWHVtQGURPHIXH-RKQ
Morris7SHURQRHVKDVWDTXHVHGHVFXEUHODXELFDFLyQ
exacta del gen de los receptores androgénicos en Xq11-12, 
donde se prueba que puede presentar mutación y desarro-
llar la enfermedad8. Los receptores androgénicos se expre-
san desde la semana 8 de gestación, en la semana 9 los 
testes del embrión varón comienzan a secretar testostero-
na, teniendo 2 picos a las 11 y 18 semanas, simultáneamen-
te se realiza la diferenciación de los epidídimos, vas 
deferens y vesículas seminales a partir de los conductos 
:ROIÀDQRV8QDQGUyJHQRPiVSRWHQWHODGLKLGURWHVWRVWH-
rona, se origina a partir de la testosterona por la acción de 
la enzima 5-alfa-reductasa tipo 2, y estimula la diferencia-
ción del primordio genital masculino9.
Los fenotipos clínicos del síndrome de insensibilidad de 
los andrógenos pueden variar dependiendo de la severidad 
GHODUHVLVWHQFLD\VHFODVLÀFDQHQJUDGRVFRPSOHWDSDU-
cial y leve10. En particular, la resistencia completa se ca-
racteriza por una vagina corta terminada en saco ciego, 
DXVHQFLDGHORVSURGXFWRV:ROIÀDQRVFRPRHSLGtGLPRvas 
deferens, vesículas seminales o próstata. La presentación 
clínica desde nacimiento es fenotipo femenino totalmente, 
KDFLHQGRGLItFLOVXGLDJQyVWLFRGHVGHXQLQLFLR11. Una pauta 
LPSRUWDQWHTXHD\XGDDHVWDEOHFHUODVRVSHFKDFOtQLFDHV
que, en la pubertad se presenta un crecimiento mamario ge-
neralmente pequeño o lento para la edad cronológica, con 
leve o ausencia de vello axilar y púbico12; otras caracterís-
WLFDVFOtQLFDVTXHVHSXHGHQHQFRQWUDUVRQKHUQLDLQJXL
nal mono o bilateral, aunque son mínimas las diferencias 
FRQSDFLHQWHVDSDUHQWHPHQWHIHPHQLQDVORTXHKDFHXQ
Figura 1 Característica del cariotipo del paciente, 46XY.
Figura 2 Exploración quirúrgica abdominal, donde se eviden-
cia la ausencia de estructuras Müllerianas y de vestigios testicu-
lares.
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GLDJQyVWLFRGLItFLOGHVRVSHFKDUGHVGHXQLQLFLR(VWHVtQGUR-
me es causa del 10% del total de todas las amenorreas prima-
rias5.
En cuanto a la presentación endocrina de estos pacientes 
SRGHPRVHQFRQWUDU/+QRUPDORDXPHQWDGD\WHVWRVWHURQD
levemente por arriba de lo normal en el primer mes de vida. 
'HVSXpVGHHVWHOD/+\ODWHVWRVWHURQDVHHQFRQWUDUiQHQ
QLYHOHVQRUPDOHVKDVWDODSXEHUWDG13, debido a la insensibili-
dad de los andrógenos y la falta de feed-back negativo de 
ODVKRUPRQDVVH[XDOHVHQHOKLSRWiODPRHKLSyÀVLV/DWHV-
tosterona al no tener acción se aromatiza y se convierta en 
estrógenos por acción enzimática más adelante, por esta 
razón los pacientes con insensibilidad completa cuentan 
con niveles más altos de estrógenos que los varones norma-
les y desarrollan crecimiento mamario, además de poder 
KDOODUVHQLYHOHVQRUPDOHVGHKRUPRQDDQWL0OOHULDQDSRU
lo cual presentan falta de caracteres sexuales femeninos 
internos9.
Diagnósticos diferenciales en pacientes 46XY
Entre los otros diagnósticos que deben contemplarse en el 
caso de evaluar un individuo con DDS se encuentran: síndro-
me de Swyer, en el cual la falta de desarrollo de los testícu-
los en etapas tempranas en el periodo embrionario, conlleva 
a la formación de caracteres sexuales femeninos como úte-
ro y trompas de Falopio por la participación de los con-
ductos paramesonéfricos, por la falta de la testosterona y 
KRUPRQDDQWL0OOHULDQDTXHHQYtDHOPLVPRWHVWtFXORTXH-
dando entonces en desarrollo sexual femenino rudimentario 
sin la presencia de ovarios. Entre otros síndromes diferen-
ciales se encuentra: la feminización testicular, caracteriza-
da por la presencia de caracteres sexuales femeninos bien 
diferenciados, con vagina corta, no desarrollada, y criptor-
quidia bilateral pero sin útero14,15. Además del ovoteste, co-
QRFLGRWDPELpQFRPR´KHUPDIURGLWDYHUGDGHURµHOFXDO
presenta ovarios con túbulos seminíferos16, tal como se en-
listan en la tabla 1.
Seguimiento
Actualmente se recomienda sensibilizar a los familiares del 
SDFLHQWHKDFLHQGRpQIDVLVHQORVULHVJRVEHQHÀFLRV\GHVHQOD-
ces potenciales del manejo quirúrgico, así ellos participarán 
Figura 3 En la exploración quirúrgica se  aprecia una vejiga de 
capacidad normal y sin próstata palpable de forma bimanual; se 
realiza la apertura de la cúpula en el diafragma urogenital.
Figura 4 Se toman 12 cm de colon sigmoides por su amplia 
vasculatura y mesenterio.
Figura 5 Se realiza anastomosis término-terminal del asa 
proximal y distal al segmento resecado.
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GHIRUPDPiVDFWLYDSDUDHOFXLGDGRGHVXKLMR(OPDQHMR
psicosocial es parte fundamental para promover una adapta-
ción positiva; los individuos requieren seguimiento profesional 
TXHOHVD\XGHDPDQHMDUODGLVIXQFLyQVH[XDO\ODGLVPRUÀDGH
género conforme se vaya presentando. Así como iniciar tera-
SLDGHJUXSRSXHVWRTXHHVQHFHVDULRHODSR\RKDVWDODHGDG
adulta para poder desarrollar una vida psicosexual saludable5.
El riesgo de adquisición de enfermedad maligna en este 
tipo de pacientes es especialmente presentar tumores de cé-
lulas germinales, como gonadoblastoma, disgerminoma o 
seminoma, ya que todos pertenecen al mismo tipo de cán-
cer16, los cuales son precedidos de tejido gonadal indiferencia-
do17. Por lo cual, se recomienda la búsqueda intencionada y la 
H[WUDFFLyQGHODVJyQDGDVGLVPyUÀFDVDHGDGHVWHPSUDQDV18.
En la actualidad, existe una base de datos internacional 
llamada I-DSD database, en la cual se incluyen los casos 
otorgados por investigadores de centros especializados, así 
como de reportes de casos aislados en consultorios particu-
lares. Esta información está a disposición además de los 
pacientes, familiares y doctores para que sepan en dónde 
se encuentran los centros de investigación especializados, 
además de información sobre la enfermedad, seguimiento y 
tratamiento19.
Conclusión
El síndrome de insensibilidad completa a los andrógenos es 
también parte del término de DDS, éste puede incluir pa-
FLHQWHVGHVGHKRPEUHVFRQLQIHUWLOLGDGKDVWDFRPSOHWRIH-
notipo femenino sin órganos sexuales internos como en 
nuestro caso.
Es una entidad rara, con impacto psicológico de los fami-
liares así como psicosexual del paciente, por lo cual tienen 
que ser asesorados desde su diagnóstico para que aclaren du-
das y tengan apoyo en la adaptación sexual. Requiere man-
tenimiento de su psicoterapeuta de por vida, además de su 
urólogo quien dará seguimiento de síntomas urinarios bajos 
\UHDOL]DUiH[iPHQHVGHIXQFLyQKRUPRQDOSHULyGLFD$F-
tualmente se encuentra una base de datos que puede ser 
vista por pacientes, familiares y médicos tratantes; donde 
encontrarán características clínicas de la enfermedad, y fo-
ros de apoyo.
Durante el tratamiento quirúrgico es importante dar ase-
soría amplia sobre las expectativas con el abordaje a los 
familiares, explicando claramente sus probables complica-
ciones, además de buscar intencionadamente las gónadas 
GLVPyUÀFDVKLSRIXQFLRQDOHV\H[WUDHUODVSRUODSUREDEOH
transformación maligna ya antes referida.
&RQÁLFWRGHLQWHUHVHV
/RVDXWRUHVGHFODUDQQRWHQHUQLQJ~QFRQÁLFWRGHLQWHUHVHV
Financiamiento
No se recibió patrocinio para llevar a cabo este artículo.
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Figura 6 Se aboca el cabo proximal al neocanal vaginal, se 
anastomosa y se cierra el cabo distal en 2 planos.
Tabla 1 Diagnóstico diferencial en los trastornos de 
desorden en diferenciación sexual
Diagnósticos diferenciales Características clínicas
Síndrome de Swyer
Presencia de útero y 
trompas rudimentarias
Feminización testicular
Caracteres sexuales 
secundarios femeninos, 
pero criptorquidia bilateral
Ovotestis
Presencia de túbulos 
seminíferos en ovarios
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